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フェニールケトン尿症ω異型技合体所有者 (heterozygous carrier. 以下ヘテロと略す)は，なんら臨














空腹時血清フェニールアラニン，および体重 1 kg あたり 0.1 g の L- フェニー jレアラニンを経口
負荷 1 時間後の血清フェニーノレアラニンを以下の方法で定量した口除蛋白した血清を. Amberlite IR-
120, H 型のカラムに通し，ピリジン・氷酢酸緩衝液でフェニーノレアラニンを溶出し，拡正乾回した
後に. Kapeller-Adler 変法ーでフェニー jレアラニンを定量した c
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〔成績〕
忠者の IITû ;ìiJí!は， *~夫忠 ωi当伝型式からヘテロと二16・えられるが， IllâおUI'(: (9 名)ωペンテトラゾーノレ
関値の平均は 5.3 mgf均(標準偏差1. 6) であり，正常対照群の平均関値 8.3 mgfkg に比べて明らかに
低かった。また，両親群 9 名のうち 6 名が S mgfkg 以下のペンテトラゾールで賦活されたのに対し
て，正常対照群には 5 mgfkg 以下で賦活されたものはなく，両群聞のペンテトラゾール関値に有意差
が認められた (Pく 0.01) 
両親群の血清フェニーノレアラニン濃度の平均は，空腹時 0.111 土 0.068ρ molefml ， 負荷後 0.946土
0.300μmolefml であり，対照群の平均濃度は，それぞれ 0.063土 0.026μmolefml および 0.464土 0.182
μmolefml であったヮ両親群の血清フェニールアラニン濃度は，空腹時においてすでに対照群より高
く (Pく 0.02) 負荷後において両群聞の差は著明となった (Pく 0.001)0
両親群(ヘテロ)および対照群の負荷後の血清フェニールアラニン濃度を基礎にして，両親以外の
家族成員の遺伝子型を推定した。両親以外の家族成員 18名のうち，ヘテロと推定された 6 名のペンテ
トラゾーノレ関値は明らかに低く，いずれも 5mgf旬以下であった。正常と推定された 3 名のペンテト
ラゾー jレ関値は高かった。フェニールアラニン負荷試験で遺伝子型の推定出来なかった 9 名のうち，




Hsia (1956) , Knox (1958) らにより報告されているが，今回の研究において，著者はこのヘテロのペ
ンテトラゾール関値が低いことを証明したゥペンテトラゾー jレ関値が低いことは，中枢神経系になん
らかの障害があり，煙肇準備性が正常者よりたかまっていると考えられる口乙のように生理学的方法
を用いても，ヘテロとLF.常人との差異が示されたことは注目に植し，遺伝性疾忠におけるヘテロの研一
究に一方向づけを与えたと考えられる口
論文の審査結果の要旨
先天性代謝異常であるフェニールケトン尿症は，てんかん発作を合併するものが多く，また，臨床
発作の有無にかかわらず，脳波異常がきわめて高率に見出される。本症はフェニールアラニンの代謝
障害によるもので，劣性遺伝を示し，そのヘテロ(異型接合体所有者)は，なんら臨床症状を示さな
い。このヘテロの研究は，遺伝学的，優生学的に重要な意味を持ち，乙の方面の生化学的研究は近年
進歩し，ヘテロにおいても，フェニーノレアラニン代謝能力の低下が証明されている。
今回の研究において，著者はフェニー jレケトン尿症の血縁者に臨床脳波検査を行ない，特にそのぺ
ンテトラゾーノレ異常脳波賦活関値を検討・し，ヘテロのペンテトラゾーノレ賦活関値が，正常者より低い
ことを見出した。この成績から，ヘテロは一見正常人と変らぬ日常生活を行なっているが，なんらか
の潜在性脳機能障害があり，出筆準備性が正常者よりたかまっていると考えられる。また，従来正常
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人で非常に低いペンテトラゾール賦活関値を示したとされるもののうち，少なくとも一部分はかかる
被検者を含むものと推測される D
このように生理学的方法を用いても，ヘテロと正常人との差異が示されたことは注目に値し，ペン
テトラゾー lレ賦活法の新しい応用例であるとともに，遺伝性疾患におけるヘテロの研究に一方向づけ
を与えたと考えられる。
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